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Моногенные синдромы с поражением почек – это гетерогенная группа заболеваний с изолиро-
ванными аномалиями или нарушением функции почек или сопровождающихся поражением других ор-
ганов и систем (половой, эндокринной, сердечно-сосудистой, пищеварительной, скелетно-мышечной 
систем, покровов, головы и шеи нарушения метаболизма, неврологических расстройств, глаз, ушей и 
аномалии голоса). К настоящему времени описано более 1000 моногенных заболеваний, при которых 
выявляются различные аномалии развития и нарушения функции почек *1+. Различные механизмы пато-
генетического процесса развития болезни требуют различных подходов при подборе адекватной тера-
пии.  
Нами создан прототип генетической панели, включающий 939 гена и позволяющий диагностиро-
вать 1079 нозологических форм. Из них поражение нервной системы описано при 1070 формах, анома-
лии скелетно-мышечной системы – 1017, аномалии головы и шеи – 946, пищеварительной системы – 
943, сердечно-сосудистой – 911, патология глаз – 875, аномалии покровов – 826, нарушение метаболиз-
ма – 826, роста – 796, конечностей – 661, дефекты слуха и ушей – 651, эндокринные расстройства – 639, 
гематологические проявления – 423, аномалии голоса – 98 синдромах. По типам наследования синдро-
мы распределены следующим образом: аутосомно-рецессивный – 644, аутосомно-доминантный – 398, 
Х-сцепленный рецессивный – 60, Х-сцепленный доминантный – 22, митохондриальный – 10 форм. Дан-
ная панель генов, позволяет проводить дифференциальную диагностику моногенных форм с поражени-
ем почек и, следовательно, повышает эффективность профилактики и лечения данной группы заболева-
ний. Особенно важное значение это имеет при подборе патогенетической или поддерживающей тера-
пии для лечения различных вариантов патологии почек. После верификации данную панель можно ис-
пользовать в практической деятельности. 
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